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FIGURE 1. Schematic shows pedigree of the two families (A
and B) affected by the syndrome of familial hyperkalemia and
hypertension (FHH). Numbers 1, 2, and 3 represent the
patients included in this report.




TABLE 1. Physical and Biochemical Characteristics of the Three Patients With Familial Hyperkalemis
and Hypertension

Patients

Variables 1 2 3
Age (y7) 39 (F) 43 (M) 33 (F)
Weight (kg) 51 74 61
Height (cm) 152 160 157
Blood pressure (mm Hg) 150/100-104 160/100-110 120-140/80-100
Serum Na* (mmol/l) 133-135 139-140 132-135
Serum CI~ (mmol/]) 107-116 101-107 109-110
Serum K* (mmol/l) 5.5-6.0 5.8-6.1 5.6-6.0
pH 733 732 739
Serum HCO,™ (mmol/l) 184 17.6 18.4
Serum creatinine (mmol/1) 70 88.4 76

M, male; F, female; Na*, sodium; CI~, chloride; K*, potassium; HCO,~, bicarbonate.

TBV et ECFV : léegerement abaissés

RVR : [égerement augmentées
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Hypotheses Initiales

- Perméabilité anormale du néphron au NaCl
avant la cellule principale :

- Du tubule proximal 2" a une baisse de
certaines PG (Gordon)

- Du tubule distal ; Cl shunt hypothesis
(Schambelan 81, Halperin)
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ldentification des WNKSs

- Par Xu et Cobb (JBC, 2000)

en recherchant

- PCR avec oligo dégénerés
(ADNCc de cellules PC12)

- Clonage produits de PCR

- Ségquencage des clones (15)
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Caracteristiques des WNKs

- WNKT1 : lysine dans le sous-domaine | plutot que Il
- Structure schématique :
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- Découverte de 4 isoformes

- Ont de 1200 a 2400 acides aminés

- Organises en tétrameres

- Ubiquitaires

- Jouent bel et bien le role de kinase (mais cibles ?)



